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Patentkrav

1. En sammensetning som omfatter rekombinante humane syre a-glukosidase
(rhGAA) -molekyler for bruk ved behandling av Pompe-sykdom i kombinasjon med
miglustat i en pasient som har behov for det;

hvor pasienten har gjennomgatt en enzymerstatningsterapi (ERT);

hvor sammensetningen er administrert intravengst i en dose p& 5 mg/kg til 20 mg/kg og
nevnte miglustat er administrert oralt i en dose pa 260 mg eller 130 mg;

hvor rhGAA-molekylene blir produsert i kinesiske-hamster-ovarieceller (CHO), hvor
rhGAA-molekylene omfatter syv potensielle N-glykosyleringssteder, hvor 40%-60% av N-
glykanene p@ rhGAA-molekylene er komplekse N-glykaner, og hvor i det minste 50% av
rhGAA-molekylene baerer en bis-mannose-6-fosfat (bis-M6P) -enhet ved det farste

potensielle N-glykosyleringsstedet.

2. Sammensetningen for bruk ifglge krav 1, hvor rhGAA-molekylene er uttrykt med
(i) en sekvens som er i det minste 95% identisk med SEQ ID NO: 4; eller
(i) sekvensen av SEQ ID NO: 4, hvor rhGAA-molekylene gjennomgdr en post-

translasjonsmodifisering for & fjerne de fgrste 56 aminosyrene.

3. Sammensetningen for bruk ifglge krav 1 eller krav 2, hvor i det minste 55% av
rhGAA-molekylene bzerer en bis-M6P-enhet ved det fgrste potensielle N-

glykosyleringsstedet.

4. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-3, hvor i det
minste 70% av rhGAA-molekylene er fosforylert ved det fgrste potensielle N-

glykosyleringsstedet.

5. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-4, hvor i det
minste 40% av rhGAA-molekylene baerer en mono-mannose-6-fosfat (mono-M6P) -enhet

ved det andre potensielle N-glykosyleringsstedet.

6. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-5, hvor i det
minste 40% av rhGAA-molekylene baerer en bis-M6P-enhet ved det fjerde potensielle N-

glykosyleringsstedet.

7. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-6, hvor i det
minste 25% av rhGAA-molekylene bzerer en mono-M6P-enhet ved det fjerde potensielle

N-glykosyleringsstedet.
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8. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-7, hvor
sammensetningen er administrert i en dose pa 20 mg/kg ved intravengs infusjon over
omtrent fire timer hver 2. uke, hvor nevnte miglustat er administrert en time fgr den
intravengse infusjonen av sammensetningen, og hvor pasienten faster i det minste to

timer fgr og i det minste to timer etter den orale administreringen av miglustat.

9. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-8, hvor
sammensetningen er administrert intravengst i en dose pa 5 mg/kg, 10 mg/kg eller 20

mg/kg.

10. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-9, hvor
sammensetningen er administrert i en dose pd& 20 mg/kg og nevnte miglustat er

administrert oralt i en dose pa 260 mg.

11. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-10, hvor

pasienten er ambulerende.

12. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-10, hvor

pasienten er ikke-ambulerende.

13. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-12, hvor

pasienten hadde tidligere mottatt ERT med alglukosidase alfa.

14. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-13, hvor
pasienten er ikke-ambulerende og har mottatt ERT med alglukosidase alfa i minst 2 ar

tidligere.

15. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-13, hvor
pasienten er ambulerende og har mottatt ERT med alglukosidase alfa for de forrige 2-6

o
arene.

16. Sammensetningen for bruk ifglge et hvilket som helst av kravene 1-15, hvor
rhGAA-molekylene har en sekvens pa minst 95 %, minst 98 % eller minst 99 % identisk
med

SEQ ID NO: 5.
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